POLG ILE ILISKILI HASTALIK — ACIL MUDAHALE PLANI
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BU COCUGUN POLG HASTALIGI VARDIR — ® VALPROAT ASLA KULLANILMAZ

(KARACIGER YETMEZLIiGI) - UZUN AC BIRAKMAYINIZ: ERKEN SEKERLI SIVI

1 - COCUGUN BILGILERI (hekiminizle birlikte doldurunuz)

ADI SOYADI DOGUM TARIHI GUNCEL KiLO (KG) / TARIH
ANNE/BABA ADI — TELEFON IZLEYEN HEKiM — TELEFON TERCIH EDiLEN HASTANE
GENETIK TANI (GEN / VARYANT) ALERJILER KAN GRUBU

© MUTLAK YASAK SON KC PANELI (ALT / INR) — TARIH

VALPROAT — hicbir formda (IV dahil) KULLANILMAZ

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

' Y
o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA iLACI
© Cocugu yan yatirm, basim koruyun, gevreyi giivenli héle KURTARMA TLACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
o Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya o Nobet 5 dakikay gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
caligmayin. kurtarma ilacini uygulayin.
o Miimkiinse video kaydi alin (hekim icin ¢ok degerlidir). o Tilactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi arayin, bu
e Ates varsa dusiirmeye baglayin. formu ekibe verin.
o Ikinci doz: yalmz hekimin yazdig sekilde:
\ J

4 - TETIKLEYICIiLER / KARISABILEN DURUMLAR

0 ENFEKSIYON-ATES (en giiclii tetik — erken bagvuru) 0 UZUN ACLIK / kusma-beslenememe — erken sekerli stvi 0 Uykusuzluk

O ilag dozunun atlanmas1 0 Tek uzuvda saatlerce siiren ritmik segirme = EPC — "tik" degildir, hekimi arayn
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKiBI IiCIN — POLG

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

L. POLG ICIN UC KRITiK NOKTA
1) VALPROAT VERMEYINIiZ — IV dahil hicbir formda: POLG'de valproat fulminan karaciger yetmezligini
tetikleyebilir; status basamaklarimizdan cikariniz. Alternatif sira: benzodiazepin — levetirasetam IV — lakozamid/fosfenitoin —
erken YBU-midazolam. Yiiksek doz fenobarbitalde ve karacigeri zorlayan ilaclarda ihtiyat.
2) Status ve epilepsia partialis continua bu hastaligin dogasidir: uzun siiren tek-uzuv ritmik segirmesini (EPC)
atlamayiniz; siirekli EEG esiginiz diisiik olsun; direncli statusta erken anestezik basamak bu grupta hakhdir; tetikleyen
enfeksiyonu birlikte tedavi ediniz.
3) Karaciger-glukoz: her bagvuruda ALT-AST + INR + glukoz; uzun ac¢ birakmayiniz, erken dekstrozlu siv1 veriniz
(bu tanida glukoz dosttur); kusma-beslenememe dekompansasyon habercisidir; bilin¢ bozulmasinda hepatik ensefalopatiyi de
distintiniiz.
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STATUS / EPC YAKLASIMI — VALPROATSIZ BASAMAKLAR

a N

¢ 1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg).

¢ 2, basamak: levetirasetam IV 40-60 mg/kg; ardindan lakozamid ya da fosfenitoin 20 mg FE/kg. VALPROAT
KESINLIKLE KULLANILMAZ.

o Direncli: erken YBU — midazolam infiizyonu + siirekli EEG; gerekirse anestezik basamaklar. EPC'de agresif sistemik
anesteziden once hedefe yonelik titrasyon uzmanla.

o Eszamanli: dekstrozlu sivi, KC paneli + INR, enfeksiyon tedavisi, amonyak gerekirse.
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EK NOTLAR iZLEYEN HEKIM NOTU (opsiyonel)

o Oksipital (gorsel) belirtiler ve migren-benzeri ataklar bu

gende siktir.

e Laktat normal olabilir — normalligi taniy1 diglamaz.

e Herpes ensefaliti ayirici tanida ise asiklovir esigi diisiik
tutulur.
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HEKIM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD- KURUM / TELEFON TARIH IMZA / KASE
SOYAD)

Aileye not: "POLG — VALPROAT KULLANILMAZ" kartin1 clizdanda tasiyimiz; her yeni hekim ve eczaciya gosteriniz; kusma-ates
giinlerinde erken bagvurunuz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/polg-iliskili-hastaliklar
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«.  TIBBI BILGI NOTU — POLG (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIN)

Akademik 6zet - Nihai tani ve tedavi kararlar1 hastay1 degerlendiren hekime aittir

POLG ILE ILISKILI HASTALIKLAR NEDIiR?

POLG (mtDNA polimeraz gama; ¢cocukluk tablolarinda OC — kardes riski %25) yasa gore yiizler yapar: Alpers-Huttenlocher (siit
¢ocuklugu-erken ¢ocukluk: enfeksiyonla tetiklenen direncli fokal/miyoklonik nobetler, status-EPC egilimi, oksipital vurgular,
basamakl gerileme + karaciger etkilenmesi — valproatsiz da yetmezlige ilerleyebilir, valproatla hizlanir); ¢cocukluk-ergenlikte
ataksi-noropati spektrumu (MIRAS/SANDO; migren-benzeri ataklar, oksipital noébetler); eriskinde PEQ. EEG'de oksipital
vurgulu desarjlar/RHADS, MR'da talamus-oksipital degisiklikler destekler; laktat normal olabilir.

VALPROAT YASAGI VE TEDAVi CERCEVESi

7

\

Mutlak kural: valproat hi¢cbir formda kullanilmaz (fulminan KC yetmezligi); yliksek doz/uzun fenobarbitalde ihtiyat.
Nobetlerde LEV, klobazam, lakozamid, KBZ/OKS (fokal bilesende), topiramat/zonisamid — hekim titrasyonuyla; hedef "daha az-
daha kisa-daha giivenli"dir. KC-metabolik bakim: diizenli ALT-AST-GGT-bilirubin-INR-albiimin-glukoz; hastalik giinlerinde
uzun achiktan kacinma + erken glukoz; ateste erken degerlendirme. Mitokondriyal kokteyl (CoQ10, karnitin, riboflavin) kaniti
siirhidir, karar: hekimle. KC nakli Alpers'te tartigmalidir (norolojik ilerleme siirer) — yalmz ¢ok segili olguda merkez konseyiyle.
mtDNA-bakim yaklasimlar: arastirma asamasindadir; klinik uygulama onerisi degildir.

AKUT YAKLASIM (6zet; kurum protokolii ve hekim karari esastir)

Her bagvuruda: KC paneli + INR + glukoz; dekstrozlu idame erken; enfeksiyon tedavisi. Status/EPC: benzodiazepin — LEV
IV 40-60 mg/kg — lakozamid/fosfenitoin — erken YBU-midazolam + siirekli EEG. VALPROAT YASAK. Bilinc bozulmas +
INR yiikselmesi — hepatik dekompansasyon protokolii; hepatoloji erken dahil edilir.

Kaynak cercevesi: POLG/Alpers literatiirii, mitokondriyal hastalik bakim 6nerileri ve pediatrik status kilavuzlari ile uyumlu,
egitim amach Ozettir; nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/polg-
iliskili-hastaliklar
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